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“A Genética Médica € uma especiaidade que realiza avaliagdo clinica, diagnostico, tratamento e
aconselhamento genético de individuos e familias com diversos tipos de afeccfes, assim como
suporte e consultoria para outras especialidades médicas e demais profissdes da saude” (SBGM,
2023). O hospital considerado Centro de Referéncia para Genética Médica (CRGM), do Estado
de Mato Grosso do Sul (MS), € o servico que esta inserido no SISREG (sistema de regulacéo
médica) para acesso direto a especialidade. Para demonstrar a atividade de relevancia e
significado do centro, foi realizado um estudo que aponta os perfis dos pacientes atendidos pela
unidade. Caracterizar o perfil dos pacientes atendidos pelo ambulatério de genética do
CRGM/MS, para aprimorar e fazer levantamento de dados para um melhor desenvolvimento do
servico. Realizado levantamento e andlise do banco de dados do ambulatério de genética do
CRGM/MS, através andlise de prontuarios com dados clinico-epidemiol 6gicos. O ambulatério de
genética do CRGM/MS, é responsavel por suprir a demanda de todo o estado do MS quando
relacionado a atendimentos pelo SUS, via acesso SISREG. O servico realiza o acompanhamento,
tratamento e aconselhamento genético. Tendo em vista a importancia desse servico para a
populacdo sul mato-grossense foi redlizado uma casuistica dos pacientes atendidos no
ambulatério desde sua fundagdo em 2006 até 2022. Ao total foram atendidos 1213 pacientes, dos
quais 585 (48,2%) sexo feminino e 628 (51,8%) sexo masculino. A variacdo de faixa etéria foi de
1 até 69 anos. Do total de pacientes, 59,2% residem em Campo Grande/MS, 37,5% interior de
MS, 0,2% fora do estado e 3,1% n&o informaram sua cidade de origem. Até o momento foram
revisados 494 (40,7%) resultados de diagnostico, do qual 195 (39,5%) sdo doengas monogeénicas,
115 (23,3%) cromossomicas, 29 (5,9%) microdelecdo ou microduplicacdo, 5 (1%) defeito de
imprinting, 4 (0,8%) teratogénico, 3 (0,6%) multifatorial, 14 (2,8%) possuem diagndstico néo
genético e 129 (26,1%) encontram sem diagndstico etioldgico, vale ressaltar que 3 amostras
foram perdidas durante o processo por ndo encontrar prontuario. Os demais casos se encontram
em processo de revisdo. Diante do exposto, € notdrio que o sexo masculino se faz mais acometido
pelas sindromes. Observa-se que 0 MS possui uma maior prevaléncia de casos de doencas
monogénicas quando comparado com as demais, sendo seguida por doencas cromossomicas.
Conclui-se gque os resultados preliminares demonstram gque a maior prevaléncia sdo do perfil de
doencas monogénicas, fazem destaque aos demais tipos de doencas genéticas mais frequentes
dentro do ambulatério de genética do centro de referéncia. Além disso, evidencia a necessidade
de se ter uma rede de salde publica consolidada para a genética médica que consiga abranger a
todos os publicos, podendo atender os pacientes, e seus familiares, com doencas genéticas e
anomalias congénitas.
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